A case of fetal agnathia with progressive polyhydramnios by 佐藤, あずさ et al.
 Hamamatsu University School of Medicine 
 
Title 
著明な進行性の羊水過多をともなった胎児無顎症の一例 
Author(s) 
佐藤, あずさ; 太田, 好穂; 加茂, 亜希; 河村, 隆一; 西口, 富三 
Citation 
静岡産科婦人科学会雑誌 7(1) : 68-74 
Issue Date 
2018 年 
Type 
出版社版 
URL 
http://hdl.handle.net/10271/3327 
Right 
 
 
 
静岡産科婦人科学会雑誌 (ISSN 2187-1914) 
2018年 第 7巻 第 1号 68頁 
 
 68 
著明な進行性の羊水過多をともなった胎児無顎症の一例 
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〈概要〉 
症例は 29 歳、G2P1、自然妊娠。近医での妊
婦健診中、妊娠 27 週頃から羊水量の増加を認
め、妊娠 31 週の時点で前医に紹介、AFI 
(amniotic fluid index) 40cm と 高度羊水過多
の診断で当院へ紹介となった。羊水量は進行性
に増加し、妊娠 32 週 5 日の入院時点で AFI 
は 60cm に至っており、3 回の羊水除去を要し
た。胎児エコーでは上部食道の拡張は否定でき
たものの、咽頭部には嚥下羊水像が全く見られ
なかった。妊娠 36 週 6 日選択的帝王切開術を
施行し、児は 2556g、アプガースコア 1 分値 3
点、5 分値 3 点で出生。肉眼的に小顎、小口、
左右癒合する耳介低位を認めた。挿管困難のた
め緊急気管切開術を施行。X 線および CT 検査
の結果、無顎症の診断に至った。今回、非常に
稀有な無顎症症例を経験したが、気道確保困難
なことから、蘇生自体が困難なことが多い。進
行性の著明な羊水過多にあたっては、無顎症を
鑑別疾患の一つとして認識しておく必要がある。 
〈緒言〉 
無顎症(agnathia)とは、第一鰓弓の発生異常
に起因する下顎骨の欠損を呈する病態である。
多くは羊水過多をともなうものの、胎内診断は
必ずしも容易ではなく、その予後は不良とされ
る。今回、進行性の高度羊水過多を呈した無顎
症症例を経験したので、文献的考察を加え報告
する。 
〈症例〉 
29 歳、G2P1、163cm、55kg。既往歴、家
族歴に特記事項なし。自然妊娠後、近医で妊婦
健診を受けていたが、妊娠 27 週頃より羊水量
の増加（AFI: amniotic fluid index 28cm、羊
水ポケット 8cm）がみられ、妊娠 31 週 5 日
に近隣の総合病院に紹介された。その時点での
AFI は 40cm であり、妊娠 32 週 5 日 精査目
的で当院に紹介受診となった。初診時、子宮底
長 45cm、腹囲 97.5cm と著明な腹部膨隆がみ
られ、羊水の最大深度は 15cm 以上で、母体の
下腹部緊満感、摂食困難を認めたため、羊水過
多症の診断のもと翌日より入院管理となった。 
 血液検査では鉄欠乏性貧血を認めるも、随時
血糖 84 mg/dl、HbA1c 5.4%と耐糖能に異常は
なく、不規則抗体は陰性であった。（表 1） 
 入院時より頻回の子宮収縮を認め、リトドリ
ン塩酸塩 67 ㎍/ml を開始した。入院当日に羊
水穿刺（1 回目）を施行し、羊水 1200ml を除
去した。AFI は 60cm から 55cm に減少するも、
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腹部膨満感や子宮収縮に改善はみられなかった。
羊水除去後に施行した心エコーで胎児徐脈
（110bpm）をともなった心形態異常（単心房、
下大静脈欠損、奇静脈結合、房室中隔欠損、肺
動脈狭窄）が確認され、多脾症候群の診断に
至った。一方、胎児超音波では、頭部構造には
異常は見られず、口唇裂、小顎、耳介低位、そ
して小さな胃胞を認めた。また咽喉頭部では、
pouch sign などの食道閉鎖を示唆する所見は
見られず、逆に嚥下運動に伴う咽頭部の羊水貯
留像が欠失していた。その他、胸郭内や脊椎、
胎盤等に異常は見られなかった。なお、胎児
MRI については、顕著な腹部膨満のため検査
そのものが困難であること、活発な胎動による
画像上の問題を考慮し、施行には至っていない。 
 羊水穿刺を施行するも羊水量は進行性に増え
続け、計 3 回にわたり４L 以上の羊水を除去し
たが、AFI は 60cm 以上で経過した。なお胎
児発育は、-1.0SD 前後で推移し良好であった。 
表 1 入院時血液データ 
WBC(/µl) 9800 AST 
(U/L) 
17 PT
（秒） 
11.8 
RBC(/µl) 
337x10
4
 
ALT 
(U/L) 
8 PT-INR 1.00 
HGB(g/dl) 9.7 LDH 
(IU/L) 
190 APTT 
(秒） 
24.8 
HCT (%) 28.6 γ-GTP 
(U/L) 
9 血型 AB 
PLT(/µl) 
204x10
3
 
T-Bil 
(mg/dl) 
0.7 Rh(D) + 
  CRE 
(mg/dl) 
0.47 不規則 
抗体 
- 
  CK 
(IU/L) 
44 HBs 抗
原 
- 
血糖
(mg/dl) 
84 CRP 
(mg/dl) 
0.62 HCV 抗
体 
- 
HbA1c 
(%) 
5.4 Na(mEq/L) 137 TP 抗
体 
- 
  K(mEq/L) 3.9 RPR - 
  Cl(mEq/L) 106 風疹抗
体価
(x) 
32 
妊娠 34 週の時点で、今回のケースの対応につ
いて新生児科、外科、循環器科を交えての出生
前カンファレンスを施行。進行性かつ著明な羊
水過多による胎位異常をともなっているため娩
出方法は帝王切開とし、咽頭～上部消化管の異
常の可能性を考慮し外科医師の分娩立会いとし
た。 
 妊娠 37 週 5 日、選択的帝王切開術を施行。
児は 2556g の女児でアプガースコア 1 分値 3
点、5 分値 3 点であった。肉眼的に著明な小口、
小顎、眼裂斜下、顎下で左右癒合する耳介低位、
口唇裂を認めた。呼吸障害がみられたため気道
確保が試みられたが、下顎が保持できなかった
ため直ちに気管挿管を試みるも困難であり、手
術室内で患者と夫に状況を説明し、同意のもと
緊急気管切開術を施行した。気道確保されたの
ちに NICU へ入室となったが、胎児娩出から
気道確保までに約 1 時間半を要した。 
 NICU 入院後の CT で下顎骨の完全欠損が判
明した。（図 1、2）また、鼻腔咽頭評価で鼻腔
の狭窄が確認されたが、口腔内は観察が難しく
評価できなかった。気切チューブからのファイ
バー検査で軽度の気管軟化と喉頭裂を認めた。
心臓については、胎内診断と同様、単心房、不
完全型房室中隔欠損、肺動脈狭窄、心房性期外
収縮、徐脈を認めた。経鼻胃管の coil up はみ
られなかった。以上より、本ケースは無顎症お
よび多脾症候群の診断に至った。なお、低酸素
脳症は否定されている。 
 児は現在１歳である。遠城寺式乳幼児分析的
発達検査表のもとでの評価では、運動発達にお
いて、移動運動は 3 か月相当、手の運動は 7
か月相当、また、社会性においては、5~7 か月
相当に該当する。現在、酸素使用、経鼻胃管栄
養中で、退院に向けて調整中である。 
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図 1 頭部 3DCT（正面） 
 
図 2 頭部 3DCT（側面） 
 
＜考察＞ 
羊水過多症は全妊娠の 0.1～3%に認められ
る 1)。その原因には、羊水嚥下・吸収障害や尿
産生過剰などの胎児異常、糖尿病などの母体異
常、多胎妊娠や胎盤腫瘍、脊髄髄膜瘤など多岐
にわたるが、半数以上は原因が同定されない特
発性のものとされる。ただ、羊水量の増加が著
しい場合では胎児異常の割合が上昇することが
知られており 1) 、特に羊水穿刺除去を必要と
するほど重症の羊水過多症は胎児の嚥下障害に
起因することが多い 2)。中枢神経異常や、食道
閉鎖、十二指腸閉鎖などの閉塞性消化管奇形は
その代表的な病態である。 
無顎症は、胎生 4 週頃における神経堤細胞
の遊走異常により、下顎を形成する第一鰓弓の
発生障害をきたすことによって発症するとされ
る。発生率は 70,000 出生に 1 例以下と非常に
稀な疾患である。無顎、小舌／無舌、小口、耳
介の位置異常を特徴とし、無顎症単独を呈する
こともあれば、他の奇形の一症状としてみられ
ることもある。無顎耳頭症およびそれに関連す
る奇形は重篤な呼吸機能障害のために予後不良
とされ 3,4,5)、気道確保ができず、呼吸不全によ
る新生児死亡のリスクをかかえる。 
無顎症は次の 4 つの型に分類される。1) 無
顎症単独、2) 全前脳胞症を伴う無顎症、3) 内
臓逆位、内臓異常を伴う無顎症、4) 内臓逆位、
内臓異常、全前脳胞症を伴う無顎症となる 6)。
全前脳胞症や重篤な内臓奇形をともなう場合は
生存困難であるが、中枢神経系の重篤な合併症
が見られない場合には予後良好な症例も報告さ
れる 7)。今回の症例は中枢神経の異常を合併し
ておらず、分類の 3）に該当する。 
無顎症の多くは羊水過多をともない、これが
契機で発見される場合が多い。医中誌での検索
で 2002～2016 年の 15 年間に 24 症例が報告
されている 8-26)（表 2）。不詳の 3 例を除く 21
例中 20 例で羊水過多がみられ（95％）、その
出現は 20 週台後半がほとんどである。その程
度であるが、多くは高度で、6 例（30%）では
複数回にわたる羊水除去を要している。今回の
症例も 3rd trimester にはいって羊水過多が出
現し、4 回にわたる羊水除去を必要とした。 
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無顎症の胎内診断については必ずしも容易で
はなく、24 症例のうち胎内診断がなされてい
たのは 10 症例（42％）にとどまる。その背景
には、高度かつ進行性の羊水過多が胎内診断の
障壁となっている。10 例の診断法をみると、
2D エコー所見による診断は半数の 5 例で、残
りは MRI や CT、3D エコーとなっている。今
回のケースは、小顎症、口唇裂、耳介低位は確
認できたものの、超音波検査では無顎症の診断
には至らなかった。そのような場合に MRI が
補助診断として有用であるが、本症例のように、
高度の羊水過多をともなう場合のリスク（長時
間にわたる姿勢保持困難、仰臥位低血圧症候
群）とともに、スキャン装置への搬入もきびし
い状況にあり、その施行は必ずしも容易ではな
いのが現状である。 
無顎症は構造的な口腔咽頭部の狭窄や舌の異
常により、羊水嚥下の低下や消失をきたす。今
回の症例では、口腔咽頭部の羊水流入像が欠失
（咽頭部貯留像の欠失）するという特異的な所
見が得られており、同所見は原因不明の高度羊
水過多症の鑑別診断において有用な所見といえ
よう。 
無顎症に対する分娩様式であるが、胎内診断
の有無で対応が若干異なる。報告例 24 例につ
いてみてみると、胎内診断がなされた場合には、
10 例中 4 例で帝王切開が選択されているが、
未診断の場合は、より高率の 14 例中 10 例で
帝王切開が選択されている。しかし、24 症例
の転帰においては、予後に影響する重篤な中枢
神経系の合併症を有する児はみられず、生存例
は経腟分娩 10 例中 3 例、帝王切開 14 例中 4
例と分娩様式による差を認めなかった。出生直
後の高度呼吸障害が予測される場合には EXIT
（ex-utero intrapartum treatment）の選択も
考慮される。しかし、報告例のうち 4 例で施
行されているものの、転帰不明の 1 例を除き、
残り 3 例中生存に至った症例はわずか１例で、
それも EXIT が不成功に終わったケースであっ
た。今回の症例においては胎内診断に至らな
かったものの高度で進行性の羊水過多を認めた
ことから、上部消化管（口腔～食道）に何かし
らの異常の可能性が高いことを考慮し、出生後
にすぐに対応ができる体制をとっていたことが
救命につながったといえる。 
無顎症では気道確保の困難さゆえに、たとえ
胎内診断されていたとしても救命困難な場合が
多い。無顎症が疑われる、または、否定できな
い場合には、娩出前に患者への説明を行うとと
もに、小児外科医も含めた他科との連携のもと
で分娩に対処することが望まれる。 
＜結論＞ 
今回、稀有な病態である無顎症症例を経験し
た。進行性かつ高度の羊水過多の場合、無顎症
も鑑別疾患のひとつとして認識し対応する必要
がある。 
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表 2 本邦での無顎症報告例（医中誌 2002-2016）（上段：胎内診断あり、下段：胎内診断なし） 
 羊水過多 
出現週数 
羊水量 出生時週数 出生時 
体重 
分娩様式 胎 内 診 断
の有無 
転帰 
川邊ら(2015)8) 28週 AFI 40cm 30週 3日 1304g VD あり 死亡 
諏訪ら(2013)9) 26週 AFI 34.5cm 31週 6日 1342g VD あり 生存 
小泉ら(2013)10) - - 34週 6日 1214g VD あり 死亡 
浜名ら(2005)11) 34週 過多+ 36週 1日 1554g VD あり 死亡 
中野ら(2006)12) 30週 過多+ 36週 1日 1838g CS あり 生存 
知花ら(2004)13) 23週 AFI 43cm 35週 5日 FGR はな
し 
CS EXIT 
(不成功) 
あり 生存 
牧野ら(2002)14) 30週 数回除去 35週 2日 - CS あり 死亡 
上村ら(2003)15) 33週 過多+ 35週 6日 - CS  
EXIT 
あり 死亡 
安尾ら(2011)16) 23週 AFI 26.9cm 37週 3日 2454g VD あり 死亡 
服部ら(2016)17) 30週 2.5L除去 32週 3日 1210g VD あり 死亡 
小泉ら(2013)10) - 過多+ 37週 3日 2572g VD なし 死亡 
内田ら(2008)18) - 過多+ 29週 6日 1170g CS なし 死亡 
浜名ら(2005)11) 30週 過多+ 31週 5日 1014g CS なし 死亡 
浜名ら(2005)11) 28週前 過多+ 33週 3日 2100g CS なし 死亡 
浜名ら(2005)11) - - 15週 0日 46g VD なし 死亡 
牧野ら(2002)14) 26週 数回除去 36週 0日 - CS なし 死亡 
山城ら(2000)19) 21週 4回除去 35週 5日 1802g CS なし 生存 
伊東ら(2005)20) なし（MM双胎） 32週６日 1485g CS なし 死亡 
衣笠ら(2009)21) 
 
岩倉(2012)22) 
29週 AFP 14cm 33週 2日 - CS  
EXIT 
なし 死亡 
28週 過多+ 31週 3日 1396g VD なし 生存 
須藤ら(2004)23) 28週 過多+ 34週 5日 2252g VD なし 生存 
野々下ら(2004)24) 23週 8回除去 
計 13L 
36週 2日 1944g CS なし 生存 
川本ら(2007)25) 25週 過多+ 33週 5日 - CS  
EXIT 
なし EXIT 
成功 
新濱ら(2005)26) - - 29週 - CS - 生存 
自験例(2016) 27週 AFI 60cm 37週 5日 2556g CS なし 生存 
-：記載なし  
AFI: amniotic fluid index、AFP: amniotic fluid pocket、 MM 双胎:1 絨毛膜 1 羊膜双胎、
VD: transvaginal delivery 経腟分娩 CS: cesarean section 帝王切開 
EXIT: ex-utero intrapartum treatment 臍帯非切断下胎児気道確保術 
FGR: fetal growth restriction 胎児発育不全 
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